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Nadciśnienie tętnicze u 34-letniej pacjentki
współistniejące z hipokortyzolemią
i hipogonadyzmem w przebiegu wrodzonych
zaburzeń steroidogenezy nadnerczowej
(późno rozpoznany niedobór 17a-hydroksylazy/
/17,20-liazy) — opis przypadku
Arterial hypertension in 34-yr-old female with concomitant defects in biosynthesis
of cortisol and sex steroids leading to defects in sexual maturation (the late diagnosed
17a-hydroxylase/17.20-lyase deficiency) — a case report
Summary
Congenital adrenal hyperplasia resulting from 17a-hy-
droxylase/17.20-lyase deficiency (17OHD) is a rare auto-
somal recessive disorder. Deficiency of enzyme is caused
by mutation of the P450c17 gene termed CYP17 gene. 17a-
-Hydroxylase/17.20-lyase deficiency is characterized by re-
duced or absent secretion of androgens and estrogens in
the gonads as well as cortisol and C19 adrenal steroid pre-
cursors, with accompanying ACTH-mediated overproduc-
tion of adrenal mineralocorticoids: 11-deoxicorticosteron
(DOC) and corticosteron. It is characterised by hyperten-
sion, hypokalaemia and sexual abnormalities such as in-
fantilism in females or male pseudohermaphroditism.
We describe a 34-yr-old female (karyotype 46 XX) with
clinical and hormonal features typical for 17a-hydroxy-
lase/17.20-lyase deficiency. She presented hypokalaemic
hypertension, primary amenorrhoea and lack of develop-
ment of secondary sex features. The hormonal profile of
the patient demonstrated significant reduction of cortisol,
estrogens and androgens, as well as elevation of progester-
one, ACTH and gonadotropins. We also described the
pathogenesis of biochemical and hormonal disturbancies
and different clinical forms of this rare disorder.
key words: 17a-hydroxylase/17.20-lyase deficiency,
hypertension, sexual abnormalities
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Wstęp
Kora nadnerczy jest źródłem 3 głównych grup ste-
roidów: mineralokortykoidów, glikokortykoidów oraz
androgenów nadnerczowych. Jeśli w następstwie za-
burzeń steroidogenezy dochodzi do zmniejszenia
biosyntezy kortyzolu, sprzężenie zwrotne między
korą nadnerczy a przysadką mózgową prowadzi do
zwiększonego wydzielania hormonu adrenokortyko-
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tropowego (ACTH, adrenocorticotropic hormone)
z nadmiernym wytwarzaniem tych steroidów, których
przemiany są niezaburzone oraz przerostu kory nad-
nerczy (CAH, congenital adrenal hyperplasia, wro-
dzony przerost nadnerczy) [1].
17a-hydroksylaza/17,20-liaza jest kluczowym enzy-
mem w syntezie kortyzolu oraz steroidów płciowych. En-
zym należący do układu cytochromu P450 (P450c17)
zlokalizowany jest w mikrosomach i katalizuje 2 ważne
reakcje w procesie steroidogenezy: hydroksylację pregne-
nolonu i progesteronu w pozycji 17a z wytworzeniem
17a-hydroksypregnenolonu i 17a-hydroksyprogesteronu
oraz rozpad wiązania C17-C20 z przekształceniem
17a-hydroksypregnenolonu w dehydroepiandoste-
ron (DHEA) oraz 17a-hydroksyprogesteronu w an-
drostendion (ryc. 1). Reakcje te zachodzą zarówno
w nadnerczach, jak i gonadach. Do wytworzenia gli-
kokortykosteroidów niezbędna jest wyłącznie prawi-
dłowa aktywność 17a-hydroksylowa, podczas gdy
synteza steroidów płciowych wymaga zachowania
obu aktywności enzymatycznych [1, 2].
Ekspresję aktywności 17a-hydroksylazy i nie-
wielką 17,20-liazy wykazuje warstwa pasmowata
kory nadnerczy, w której syntetyzowane są 17-hy-
droksysteroidy z węglem C21 aż do kortyzolu [3].
Warstwa siateczkowata kory nadnerczy, komórki
Leydiga w jądrach oraz komórki otoczki w jajnikach
wykazują ekspresję zarówno 17a-hydroksylazy, jak
i 17,20-liazy, co prowadzi do syntezy 17-hydroksy-
steroidu z węglem C19 — DHEA, który jest prekur-
sorem steroidów płciowych. Ekspresja P450c17 nie
występuje w warstwie kłębuszkowatej kory nadner-
czy, stąd produkowane są w niej 17-dezoksysteroidy
z aldosteronem włącznie.
W następstwie zmniejszenia lub braku aktywności
17a-hydroksylazy/17,20-liazy dochodzi do zmniejsze-
nia lub braku sekrecji prekursorów kortyzolu oraz
androgenów i estrogenów z węglem C19 w nadner-
czach i gonadach oraz nagromadzenia w warstwie
pasmowatej pregnenolonu i progesteronu, które
w warunkach zwiększonej stymulacji przez ACTH
przekształcane są w kierunku związków o właściwo-
Rycina 1. Zaburzenia steroidogenezy nadnerczowej spowodowane defektem CYP17 i niedoborem 17a-hydroksylazy/17,20-liazy. Pola
zacienione wskazują steroidy produkowane w nadmiarze
Figure 1. Biosynthetic defect in  cytochrome CYP17 (17a-hydroxylase/17,20-lyase deficiency) and resulting aberrations in adrenal
steroidogenesis. Shaded areas  show the steroids produced in excess
nadciśnienie tętnicze rok 2011, tom 15, nr 6
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ściach mineralokortykoidowych, takich jak 11-dezok-
sykortykosteron (DOC) oraz kortykosteron [4].
Przesunięcie steroidogenezy nadnerczowej w kie-
runku mineralosteroidów skutkuje zatrzymaniem
sodu, hipokaliemią i obniżeniem aktywności renino-
wej, a w ostateczności — zahamowaniem wytwa-
rzania aldosteronu w warstwie kłębuszkowatej.
Klasyczny obraz kliniczny niedoboru lub braku
17a-hydroksylazy/17,20-liazy obejmuje nadciśnienie
z hipokaliemią oraz zaburzenia rozwoju płciowego
pod postacią niedorozwoju płciowego z pierwotnym
brakiem miesiączki u kobiet lub obojnactwa rzeko-
mego męskiego [5, 6].
Pierwszą pacjentkę z defektem 17a-hydroksylazy
opisali Biglieri i wsp. w 1966 roku [7], natomiast
u osoby płci męskiej zespół ten opisała po raz pierwszy
New [8]. Obecnie całkowita liczba opisanych w piś-
miennictwie przypadków wrodzonego przerostu
nadnerczy spowodowanego niedoborem 17a-hy-
droksylazy wynosi około 140–150, sugeruje się jed-
nak częstsze występowanie tego zespołu chorobowe-
go [9]. U większości jest to deficyt całkowity, rza-
dziej częściowy. Tylko w nielicznych przypadkach
izolowany defekt dotyczy tylko 17,20-liazy [10, 11].
W większości populacji niedobór 17a-hydroksylazy/
/17,20-liazy jest rzadką postacią wrodzonego przero-
stu nadnerczy, stanowiąc 1% przypadków i występu-
je z częstością 1:50 000–1:100 000 urodzeń. Więk-
szość opisów obejmuje izolowane przypadki pocho-
dzące ze spokrewnionych ze sobą rodzin. Tym nie-
mniej w pewnych grupach etnicznych niektóre
z mutacji znajdowane są częściej — występują sto-
sunkowo często w Brazylii wśród potomków imi-
grantów z Holandii, Hiszpanii i Portugalii oraz
w Kanadzie i Japonii [12, 13].
Autorom niniejszej pracy nieznane są doniesienia
polskie.
Opis przypadku
Kobieta, lat 34, została przyjęta do Kliniki Cho-
rób Wewnętrznych z powodu nadciśnienia tętnicze-
go opornego na leczenie hipotensyjne. Pacjentka ni-
gdy nie rodziła, nie była w ciąży.
Nadciśnienie tętnicze rozpoznano w 25. roku
życia. W wyniku przeprowadzonej wówczas diagno-
styki wykluczono nadciśnienie naczyniowo-nerkowe
oraz miąższowo-nerkowe, jednak wyniki badań nie
pozwoliły jednoznacznie określić przyczyny nadciś-
nienia. Leczona hipotensyjnie — mimo leczenia
utrzymywały się wysokie wartości ciśnienia tętnicze-
go. Wcześniej, w 19. roku życia była diagnozowana
z powodu pierwotnego braku miesiączki. Kariotyp
46 XX. W USG narządu rodnego szczątkowy trzon
macicy (17 × 20 mm), przydatki niewidoczne. Ską-
pe krwawienia uzyskano w wyniku okresowej trans-
dermalnej cyklicznej substytucji estrogenowo-proge-
stagenowej. Niestety, także w tym zakresie nie spre-
cyzowano wówczas rozpoznania.
W chwili przyjęcia pacjentka była w stanie do-
brym, masa ciała wynosiła 57 kg, wzrost 172 cm,
wskaźnik masy ciała 19,5 kg/m2, szczupła budowa
ciała, skóra o śniadym odcieniu, brak owłosienia pa-
chowego i łonowego, słabo rozwinięte gruczoły pier-
siowe, ciśnienie tętnicze wynosiło 190/110 mm Hg.
W badaniu RTG klatki piersiowej wykazano po-
większenie sylwetki serca w wymiarze poprzecznym;
w EKG — cechy przerostu lewej komory. W prze-
zklatkowym badaniu echokardiograficznym widocz-
na lekko pogrubiała przegroda międzykomorowa
(12,6 mm), gradient skurczowy maksymalny w aor-
cie zstępującej 26 mm Hg, stwierdzono niedomykal-
ności: mitralną, trójdzielną i aortalną I stopnia.
Mimo gradientu skurczowego w aorcie zstępującej,
w tomografii komputerowej klatki piersiowej nie
uwidoczniono przewężenia aorty. Tomografia kom-
puterowa jamy brzusznej nie wykazała zmian
w okolicy nadnerczy.
W badaniu ginekologicznym stwierdzono: trzon
macicy hipoplastyczny, przydatki niebadalne. W ob-
razie USG narządu rodnego sondą endowaginalną:
macica hipoplastyczna o wymiarach 27 × 20 mm,
endometrium jednorodne o grubości 4 mm. Jajnik
prawy 10 × 10 mm, lewy 14 × 10 mm, bez pęche-
rzyków.
W badaniach laboratoryjnych z odchyleń od sta-
nu prawidłowego stwierdzono: leukopenię (leuko-
cyty 2,43–2,97 K/µL) z granulocytopenią (38%), mo-
nocytozą (12%) i eozynofilią (10%); parametry ukła-
du czerwonokrwinkowego i płytkotwórczego w nor-
mie; hipokaliemia (osoczowe stężenie potasu K+
3,38 mmol/l) przy prawidłowym stężeniu osoczo-
wym sodu (Na+ 143 mmol/l); analiza moczu w nor-
mie; glikemia na czczo 91 mg/dl; osoczowe stężenie
kreatyniny 0,44 mg/dl; cechy alkalozy — pH krwi
7,49 (zakres normy 7,35–7,45). W badaniach hor-
monalnych stwierdzono: tyreotropina (TSH, thyroid
stimulating hormone) 1,59 mj.m/ml, wolna tyroksyna
15,16 pmol/l (w normie); znacznie obniżone osoczo-
we stężenie kortyzolu w godzinach porannych, w po-
południowych — nieoznaczalne, znacznie zmniej-
szone dobowe wydalanie kortyzolu w moczu przy
podwyższonym stężeniu osoczowym ACTH.
W zakresie hormonów płciowych wykazano ob-
niżone stężenia estradiolu z podwyższonymi stęże-
niami gonadotropin; osoczowe stężenie progestero-
nu było charakterystyczne dla fazy lutealnej; stęże-
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nie prolaktyny było w normie. Stężenia androgenów
— siarczanu dehydroepiandrosteronu (DHEA SO4)
i testosteronu — były nieoznaczalne. Oznaczenie
stężeń aldosteronu, kortykosteronu i 11-dezoksykor-
tykosteronu (DOC) oraz aktywności reninowej oso-
cza było niemożliwe.
Podobne wyniki badań hormonów płciowych
stwierdzono u pacjentki w 25. roku życia w trakcie
ówczesnej diagnostyki. Wyniki badań hormonalnych
przedstawiono w tabeli I.
Obraz kliniczny oraz przeprowadzone badania dia-
gnostyczne wskazują, że najbardziej prawdopodobne
wydaje się rozpoznanie pierwotnej niedoczynności kory
nadnerczy w zakresie syntezy kortyzolu i androgenów
nadnerczowych oraz pierwotnej niewydolności jajni-
ków w przebiegu zespołu nadnerczowo-płciowego na
tle dysfunkcji enzymu 17a-hydroksylazy/17,20-liazy.
Przyczyną nadciśnienia tętniczego jest prawdopodob-
nie nadprodukcja mineralokortykoidów przez warstwę
kłębuszkowatą. Potwierdzenie tego wymagałoby prze-
prowadzenia oznaczenia aktywności reninowej i aldo-
steronu we krwi oraz stężeń 11-dezoksykortykoidów
i ich metabolitów we krwi i moczu, jednak z powodu
braku dostępności oznaczeń tych nie wykonano.
W leczeniu wdrożono hydrokortyzon w substytu-
cyjnej dawce dobowej 30 mg, w leczeniu hipotensyj-
nym: spironolakton 100 mg/dobę, amlodipinę 5 mg/
/dobę oraz metoprolol 100 mg/dobę, a także substy-
tucję estrogenowo-progestagenową przezskórnie.
Dyskusja
Hormony kory nadnerczy odgrywają istotną rolę
w regulacji ciśnienia tętniczego, stąd też nadciśnie-
nie tętnicze jest istotnym objawem niektórych zabu-
rzeń syntezy hormonów steroidowych. Oprócz nie-
doboru 17a-hydroksylazy/17,20-liazy, nadciśnienie
należy do obrazu klinicznego niedoboru 11b-hy-
droksylazy oraz niedoboru dehydrogenazy 11b-hy-
droksysteroidowej typu 2 (zespołu pozornego nad-
miaru mineralokortykoidów) [4]. Zaburzenia te są
jednak wyjątkowo rzadką przyczyną nadciśnienia
tętniczego.
Niedobór enzymu 17a-hydroksylazy/17,20-liazy
stanowi też wyjątkowo rzadką przyczynę wrodzone-
go przerostu nadnerczy. Najczęstszą postacią wro-
dzonego przerostu nadnerczy jest niedobór 21-hy-
droksylazy, stanowiący 90–95% wszystkich przypad-
ków [11, 14]. Pozostałe (niedobór dehydrogenazy
3b-hydroksysteroidowej oraz niedobór innych enzy-
mów układu cytochromu P450, takich jak 11b-hy-
droksylazy, 17a-hydroksylazy/17,20-liazy i oksydo-
reduktazy cytochromu P450 oraz dehydrogenazy
11b-hydroksysteroidowej typu 2 czy wrodzony tłusz-
czowy przerost nadnerczy) są istotnie rzadsze i mniej
poznane [2, 14].
Niedobór 17a-hydroksylazy/17,20-liazy jest uwa-
runkowany genetycznie, z dziedziczeniem autoso-
malnym recesywnym. Jest następstwem mutacji in-
Tabela I. Wyniki badań hormonalnych
Table I. The hormonal findings
Wynik w 25. rż. Zakres wartości Wynik w 34. rż. Zakres wartości
referencyjnych* referencyjnych*
Kortyzol S [ng/ml] 08:00 — — 2,55 60–285
Kortyzol S [ng/ml] 16:00 — — < 2,0 40–150
Kortyzol M [nmol/24 h] — — 11 68–167
ACTH [pg/ml] 08:00 — — 129 0–46
DHEAS [µg/dl] — — < 15 35–430
Testosteron 0,21 0,35–3,9 nmol/l < 20 15–81 ng/dl
FSH [mIU/ml] 99,7 74,25 6,3–24,0
LH [mIU/ml] 45,5 43,34 9,6–80,0
E2 90,1 71–1028 pmol/l 14,59 93–409 pg/ml
Progesteron 45,1 Faza folikularna: 0,9–2,3 nmol/l 7,73 Faza folikularna: 0,2–1,4 mg/ml
Faza lutealna: 15,0–57,0 nmol/l Faza lutealna:  1,7–27,0 mg/ml
Po menopauzie: 0,22–4,0 nmol/l Po menopauzie: 0,1–0,8 mg/ml
PRL 119,8 82–348 mj.m./l 20,27 1,3–25,0 ng/ml
TSH [mj.m./ml] 1,59 0,25–5,0
wolna T4 [pmol/l] 15,16 9,0–20,0
*każdorazowo podane są wartości referencyjne dla laboratorium, w którym wykonywano oznaczenie
nadciśnienie tętnicze rok 2011, tom 15, nr 6
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aktywującej genu kodującego cytochrom P450c17
o aktywności zarówno 17a-hydroksylazy, jak i 17,20-
-liazy i noszącego nazwę CYP17. W wyniku mutacji
dochodzi do zmniejszenia lub braku aktywności en-
zymu, upośledzenia biosyntezy prekursorów korty-
zolu i steroidów płciowych w nadnerczach i gona-
dach oraz nadprodukcji mineralokortykoidów.
Sklonowania większości genów uczestniczących
w steroidogenezie, w tym ludzkiego genu P450c17
(CYP17), dokonano w latach 80. XX-go wieku [15, 16].
Gen CYP17 zlokalizowany jest w ramieniu długim
chromosomu 10 (q24-q25), składa się z 8 egzonów
i 7 intronów i zawiera 6,4 kb [17]. Do czasu obecnej
publikacji opisano ponad 50 mutacji w regionie ko-
dującym genu [4, 10, 12, 18–24].
W zależności od rodzaju mutacji i stopnia dysfunk-
cji enzymatycznej pojawia się różnorodna ekspresja
fenotypowa. Klasyczny obraz kliniczny niedoboru
17a-hydroksylazy/17,20-liazy obejmuje nadciśnienie
niskoreninowe z hipokaliemią i alkalozą metabo-
liczną [5, 25]. Objawy te przypominają więc hiperal-
dosteronizm pierwotny, od którego różni je obniżo-
ne stężenie aldosteronu, będące konsekwencją ni-
skiej aktywności reninowej i hipokaliemii wynikają-
cych z nadmiaru 11-dezoksykortykosteronu i korty-
kosteronu. Mechanizmy adaptacyjne rozwijające się
w stanach niedoboru 17a-hydroksylazy/17,20-liazy
zapobiegają wystąpieniu klinicznych wykładników
niedoczynności glikokortykoidowej nadnerczy, po-
nieważ wysokie stężenia kortykosteronu mają wła-
ściwości agonistyczne w stosunku do receptora glu-
kokortykoidowego.
Drugą istotną cechą niedoboru 17a-hydroksyla-
zy/17,20-liazy u obu płci są kliniczne następstwa nie-
doboru hormonów płciowych, czemu towarzyszą
wysokie osoczowe stężenia gonadotropin oraz pro-
gesteronu. U osobników genetycznie męskich 46 XY
brak androgenów w okresie płodowym prowadzi do
odwrócenia płci genotypowej (brak maskulinizacji)
z rozwojem żeńskich zewnętrznych narządów płcio-
wych (ślepa pochwa, brak struktur wywodzących się
z przewodu Mullera: jajowodów, macicy i górnej
części pochwy) i ginekomastią. Noworodki płci żeń-
skiej (46 XX) rodzą się z prawidłowymi narządami
płciowymi, ale brak estrogenów i androgenów nad-
nerczowych prowadzi do braku pokwitania (brak
dalszego rozwoju drugorzędowych cech płciowych
z pierwotnym brakiem miesiączki) [5, 14, 19].
Przy zachowanej częściowo aktywności enzymu
przebieg kliniczny może być łagodny. Osobniki 46
XY wykazują przy urodzeniu niedostatecznie zma-
skulinizowane narządy płciowe klasyfikowane jako
obojnactwo rzekome męskie, co stwarza możliwość
rozpoznania deficytu 17a-hydroksylazy/17,20-liazy
po urodzeniu [8] lub później [23]; u osobników żeń-
skich 46 XX schorzenie może zostać rozpoznane do-
piero w okresie pokwitania, z powodu braku postępu
dojrzewania płciowego. Nadciśnienie tętnicze może
pojawić się w różnym wieku, niekiedy nie występuje
(wg [11]). Brak nadciśnienia u miesiączkujących
niekiedy kobiet i niewielkie zaburzenia wtórnych
cech płciowych mogą znacznie utrudnić, opóźnić
bądź nawet uniemożliwić rozpoznanie defektu 17a-
-hydroksylazy/17,20-liazy [22, 26]. Jedynym obja-
wem łagodnego niedoboru 17a-hydroksylazy/17,20-
-liazy może być dysfunkcja reprodukcyjna.
Istnieją zatem następujące okoliczności, w któ-
rych należy podejrzewać możliwość niedoboru 17a-
-hydroksylazy/17,20-liazy [26]:
1. tuż po urodzeniu — obojnacze narządy płcio-
we u noworodków genetycznie męskich mogące
świadczyć o częściowym defekcie enzymu;
2. w okresie dojrzewania — pierwotny brak mie-
siączki i brak postępu dojrzewania płciowego (roz-
wój fenotypu żeńskiego świadczy o ciężkim niedo-
borze, zarówno u osobników genetycznie męskich,
jak i żeńskich);
3. nadciśnienie tętnicze, szczególnie przebiegają-
ce z hipokaliemią;
4. niepłodność u kobiet.
Znaczenie kliniczne późno rozpoznanego lub
nierozpoznanego niedoboru enzymu wiąże się z na-
stępstwami nadciśnienia tętniczego i jego potencjal-
nych powikłań oraz skutkami wieloletniego niedo-
boru estrogenów pod postacią osteoporozy, jak też
problemem zaburzeń płodności u kobiet dotkniętych
tym zespołem.
Potwierdzeniem rozpoznania niedoboru 17a-hy-
droksylazy/17,20-liazy jest wykazanie wysokich stę-
żeń osoczowych 11-dezoksykortykosteronu i korty-
kosteronu oraz zwiększonego wydalania z moczem
ich metabolitów.
Wczesne rozpoznanie tego typu defektu nadner-
czowego nie jest łatwe. Na opóźnienie lub brak roz-
poznania wpływa też często mało charakterystyczny
obraz kliniczny. Jest to zespół rzadko spotykany
w praktyce endokrynologicznej, a oznaczenia hormo-
nalne umożliwiające wykazanie większości defektów
steroidogenezy są trudno dostępne i rzadko wykony-
wane rutynowo, nawet w ośrodkach wysokospecjali-
stycznych. Włączenie do rutynowej diagnostyki kli-
nicznej badania profilu steroidowego w moczu, jak
też badań genetycznych (tzn. struktury genu CYP17)
stanowiłoby niewątpliwy postęp w diagnostyce tego
niezwykle rzadkiego, ale poważnego schorzenia.
Leczenie polega na stosowaniu glikokortykoste-
roidów w dawkach substytucyjnych, co przywraca
prawidłową aktywność osi podwzgórzowo–przysad-
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kowo–nadnerczowej. W wyniku leczenia dochodzi
do wzrostu aktywności reninowej osocza, uzupeł-
nienia niedoboru potasu, ograniczenia nadmiernej
syntezy DOC i kortykosteronu oraz przywrócenia
prawidłowej syntezy aldosteronu. Celem leczenia
jest normalizacja ciśnienia tętniczego. W terapii hi-
potensyjnej lekami z wyboru są antagoniści aldoste-
ronu (spironolakton, eplerenon), które korygują hi-
pokaliemię oraz obniżają ciśnienie tętnicze. Nadciś-
nienie tętnicze może być jednak utrwalone i wyma-
gać wielolekowej farmakoterapii hipotensyjnej. Przy-
datni są antagoniści wapnia, natomiast z uwagi na
niskoreninowy charakter nadciśnienia nie znajdują
zastosowania inhibitory konwertazy angiotensyny
ani antagoniści receptora angiotensyny.
Chłopców 46 XY z żeńskimi zewnętrznymi na-
rządami płciowymi należy wychowywać w płci żeń-
skiej, w przypadku obojnactwa — postępowanie
musi być zindywidualizowane: u osobników wycho-
wywanych jako chłopcy niezbędna jest operacja chi-
rurgiczna zewnętrznych narządów płciowych.
W okresie dojrzewania niezbędna jest zastępcza tera-
pia hormonami płciowymi, zgodna z płcią psychiczną.
Streszczenie
Wrodzony przerost nadnerczy w następstwie niedo-
boru enzymu 17a-hydroksylazy/17,20-liazy jest
rzadką chorobą uwarunkowaną genetycznie, dzie-
dziczącą się autosomalnie recesywnie. Jest następ-
stwem mutacji inaktywującej genu kodującego en-
zym układu cytochromu P450c17 o aktywności za-
równo 17a-hydroksylazy, jak i 17,20-liazy i noszącego
nazwę CYP17. W wyniku mutacji dochodzi do
zmniejszenia lub braku aktywności enzymu i upo-
śledzenia biosyntezy prekursorów kortyzolu i stero-
idów płciowych w nadnerczach i gonadach oraz do
nadprodukcji mineralokortykoidów: dezoksykorty-
kosteronu (DOC) i kortykosteronu. Klasyczny obraz
kliniczny obejmuje nadciśnienie z hipokaliemią oraz
niedorozwój płciowy u płci żeńskiej lub obojnactwo
rzekome u płci męskiej.
W niniejszej pracy przedstawiono opis przypadku
34-letniej kobiety, z kariotypem 46 XX, z nadciś-
nieniem tętniczym, pierwotnym brakiem mie-
siączki oraz zaburzeniami rozwoju płciowego,
u której obraz kliniczny i wyniki badań hormo-
nalnych wskazują na niedobór 17a-hydroksylazy/
/17,20-liazy, które to podejrzenie podjęto dopiero
w 4. dekadzie życia. Profil hormonalny pacjentki
wykazał znaczne zmniejszenie osoczowego stęże-
nia kortyzolu, estrogenów i androgenów z towa-
rzyszącym wzrostem progesteronu, ACTH i go-
nadotropin. W artykule przedstawiono także pa-
togenezę zaburzeń biochemicznych i hormonal-
nych tego rzadkiego zespołu chorobowego oraz
jego różnorodne objawy kliniczne.
słowa kluczowe: niedobór 17a-hydroksylazy/17,20-liazy,
nadciśnienie tętnicze, zaburzenia rozwoju płciowego
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